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D istaaliset myopatiat ovat geneettisiä lihassairauksia, jotka aiheuttavat jalka­terien tai käsien ja sormilihasten heik­
koutta. Niiden oirekuva muistuttaa huomatta­
vasti yleisempää distaalista polyneuropatiaa, 
mutta polyneuropatioista poiketen myopatiois­
sa tuntoaisti säilyy ja elektroneuromyografiassa 
(ENMG) havaitaan myopatiaan ja lihas biop­
siassa lihasdystrofiaan sopivia löydöksiä. Viime 
vuosina on Suomessakin tunnistettu useam­
pia distaalisen myopatian alatyyppejä, joita 
voidaan luokitella esimerkiksi periytyvyyden, 
alku iän, ja lihasbiopsian tai kuvantamislöydös­
ten perusteella (TAULUKKO 1) (KUVA 1). Taudit 
periytyvät autosomissa vallitsevasti tai väisty­
västi. Ikä taudin oireiden alkaessa vaihtelee var­
haisesta lapsuudesta myöhäiseen aikuisikään. 
Pohjois­Englannissa tehdyssä selvityksessä 
distaalisen myopatian esiintyvyydeksi arvioitiin 
0,33/100 000, mutta aiempina vuosina tauti­
ryhmä on ollut alidiagnosoitu, joten distaalista 
myopatiaa diagnosoidaan edelleen suvuissa, 
joita on pitkään seurattu muulla diagnoosilla 
(1,2). Joitakin distaalisista lihastaudeista ei ole 
toistaiseksi tavattu Suomesta; toiset taas ovat 
Suomessa paljon tavallisempia kuin muual la. 
Meillä tavallisin lihastauti on tibiaalinen lihas­
dystrofia (TMD, Udd myopathy), jota sairas­
tavia on tunnistettu yli 500, mutta  arvion mu­
kaan todellinen potilasmäärä on noin 1 000 
(3). Ruotsalaiseen tautiperintöön kuuluva We­
landerin tauti on melko tavallinen myös Suo­
messa (4).
Pelkän oirekuvan perusteella ei yleensä voi­
da tehdä lihastaudin diagnoosia, vaan oireet 
edellyttävät neurologista jatkoselvittelyä kes­
kus­ tai yliopistollisessa sairaalassa (5). Lihas­
tauti epäi lyn perusselvittelyihin kuuluu plasman 
kreatiini kinaasi (P­CK), jonka pitoisuus kui­
tenkin distaalisissa myopatioissa on normaali 
tai vain vähän suurentunut. Poikkeuksen tästä 
tekee ANO5­geenivian aiheuttama distaalinen 
anoktaminopatia sekä distaalinen dysferlino­
patia (Miyoshin myopatia), joissa P­CK­pitoi­
suus on tyypillisesti tuhansia U/l ja voi urhei­
lusuorituksen jälkeen suurentua kymmeniin 
tuhansiin U/l. ENMG:ssä nähdään myopaat­
tisia muutoksia erityisesti distaalilihaksissa ja 
esimerkiksi TMD­taudissa niitä voi löytyä vain 
taudin kohdelihaksesta tibialis anteriorista. 
ENMG­muutokset saattavat olla joskus vaikei­
ta tulkita, mutta kroonisen neurogeenisen tilan 
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Harvinaisessa lihastautien alaryhmässä, distaalisissa myopatioissa, lihasheikkous painottuu raajojen 
 kärki osiin. Ensimmäinen aihetta käsittelevä artikkeli julkaistiin Suomessa 23 vuotta sitten, kun Suo messa 
yleisin muoto, tibiaalinen lihasdystrofia, oli juuri kuvattu. Kuluneina vuosina tautiryhmä on huomat­
tavasti laajentunut, ja uusia alamuotoja on löytynyt jo parikymmentä. Kaikkien näiden molekyyli­
geneettinen tausta ei ole vielä selvinnyt. Taudit etenevät kroonisesti ja kuuluvat määritelmällisesti lihas­
dystrofioihin. Taudin edetessä lihasheikkoutta voi vaihdellen esiintyä myös proksimaalisissa lihaksissa, 
ja lihasten magneetti kuvauksessa näissä lihaksissa voidaan nähdä muutoksia. Nykyaikaisten molekyyli­
geneettisten ja muiden tutkimusmahdollisuuksien myötä myös Suomessa on tunnistettu useampia dis­
taalisten  myopatioiden alalajeja, joissa kliiniset oireet ja löydökset menevät usein päällekkäin. Yksittäi­
sissä ala tyypeissä on kuitenkin myös eroja, jotka voivat auttaa spesifiseen diagnoosiin pääsemisessä.
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aiheuttamien korkea­amplitudisten motoristen 
yksiköiden puuttuminen voi olla tärkeä erotte­
leva löydös. 
Lihasten magneettikuvaus (MK) on hyvä 
diagnostinen menetelmä, joka yleensä erottaa 
neurogeenisen myopaattisesta taudista ja aut­
taa vaurioituneiden lihasten jakauman arviossa, 
mikä erityisesti pohjelihasten osalta ei ole klii­
nisesti helppoa. Esimerkiksi tilanteessa, jossa 
nähdään yhden pohjelihaksen korvautuminen 
rasva­ ja sidekudoksella lihasdystrofian merk­
kinä, potilas voi edelleen pystyä nousemaan 
varpailleen, jos kaksi muuta pohjelihasta ovat 
säästyneet. 
Lihasbiopsia kohdennetaan mieluiten koh­
talaisesti vaurioituneeseen lihakseen. Kliinisen 
oirekuvan ja ENMG:n lisäksi biopsiapaikan 
valinnassa auttaa lihasten kuvantaminen. Li­
haksen patologiset löydökset vaihtelevat, mutta 
monelle distaaliselle myopatialle on yhteistä 
reunusrakkulapatologia (rimmed vacuoles) 
ilman myofibrillaarisissa myopatioissa tavatta­
vaa merkittävää proteiinien kasautumista lihas­
soluihin reunusrakkuloiden ulkopuolella.
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TAULUKKO 1. Dominantit distaaliset myopatiat alkamisiän mukaan.
Dominantit aikui­
sena alkavat taudit
Geeni/proteiini Yleisyys Kliiniset piirteet
Welanderin distaali­
nen myopatia
TIA1/Nucleolysin TIA­1 
isoform p40
Tavataan vain Suomessa ja 
Ruotsissa
Alkaa etusormen ekstensio­
heikkoutena
Tibiaalinen lihas­
dystrofia
TTN/titiini Suomessa yleinen, yksittäisiä 
perheitä kuvattu muualla
Tibialis anterior ­lihas surkastuu,  
riippunilkka
VCP distaalinen  
myopatia
VCP/transitional endo­
plasmic reticulum 
ATPase (TER ATPase)
Yksi perhe kuvattu Suomessa Distaalinen muoto aiheuttaa riippunil­
kan. Tavallisemmin vaikea proksimaali­
nen tai skapuloperoneaalinen tauti.
Distaalinen myotili­
nopatia
MYOT/myotiliini Yleinen monissa maissa.  
Ei todettu Suomessa
Alaraajoista myöhään alkava myofibril­
laarinen myopatia.
ZASPopatia LDB3/LIM domain­
binding protein 3
Eurooppalaista alkuperää 
olevissa potilaissa. Ei todettu 
Suomessa.
Alaraajoista myöhään alkava myofibril­
laarinen myopatia.
Matrin­3 distaalinen 
myo patia (vocal cord 
and pharyngeal distal 
myopathy)
MATR3/matrin­3 Yksittäisiä perheitä kuvat­
tu, mm. Saksassa. Ei todettu 
Suomessa.
Distaalinen heikkous voi muistuttaa 
Welanderin tautia, dysfonia ja niele­
misvaikeus voi ilmetä vasta taudin 
edetessä.
Alfa­B­kristalliinin  
distaalinen myopatia
CRYAB / αB­kristalliini Ei todettu Suomessa Distaalisessa muodossa ei kardiomyo­
patiaa. Tavallisempi muoto proksi­
maalinen heikkous, kardiomyopatia ja 
kataraktat.
Desminopatia DES/desmin Suomessa yhdessä perheessä 
aksiaalisena myopatiana.
Alaraajoista alkava distaalinen heik­
kous, usein kardiomyopatia, myöhem­
min voi tulla hengitys lihas heikkous.
Distaalinen  
ABD­filaminopatia
FLNC / filamin­C Muutamissa eurooppalaisissa 
perheissä.
Alkaa puristusvoiman heikentymisenä 
nuorella aikuisiällä.
Dominantit aikaisin alkavat taudit
Laing distaalinen 
myopatia
MYH7/myosin­7 Myös suomalaisissa perheissä. Jalkaterän nostoheikkous varhain 
lapsuudessa; niskan fleksorit, sormien 
ekstensorit ja ”hanging big toe”.
KLHL9 distaalinen 
myopatia
KLHL9/kelch­like 
protein 9
Kuvattu vain saksalaisessa 
perheessä.
Jalkaterän nostoheikkous varhain 
lapsuudessa.
ABD­filaminopatia = actin binding domain filaminopathy; ZASP = Z­disc alternatively spliced PDZ­domain containing 
protein (toinen nimitys proteiinille LIM domain­binding protein 3); VCP = valocin containing protein (toinen nimitys 
 proteiinille TER ATPase)
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Aikuisiällä alkavat dominantit taudit
Tibiaalinen lihasdystrofia. TMD:n oireet 
alkavat 35–40 ikävuoden jälkeen, harvoin yli 
60­vuotiaana. Taudin kohdelihaksen, tibialis 
anteriorin (KUVA 2A) vaurioitumisesta aiheutuu 
jalkaterän dorsifleksioheikkous, läpsyminen 
kävellessä ja myöhemmin jalkaterän roikku­
minen, kun mukaan tulee varpaiden pitkien 
eksten so rei den heikkous. Oireiden epäsym­
metrisyys on mahdollista pitkäänkin (6). Osal­
le ilmaantuu vanhemmiten lihasheikkoutta 
alaraajojen tyvilihaksiin, joka kuvantamistulos­
ten perusteella painottuu gluteus minimus­ ja 
hamstring­lihaksiin (7). Kävelykyky kuitenkin 
säilyy, eikä tauti vaurioita yläraajoja, hengitys­
lihaksia tai sydämen toimintaa. Lateraali malle­
olien edessä pullistumana tuntuvan extensor 
digitorum brevis ­lihaksen säästyminen auttaa 
erottamaan TMD­taudin ja monet muut dis­
taaliset myopatiat polyneuropatioista. TMD­
taudissa kreatiinikinaasipitoisuus on hiukan 
suurentunut. Lihasbiopsiassa, erityisesti jos se 
on otettu tibialis anteriorista, nähdään taudille 
tunnusomaisia reunusrakkuloita. Taudinkuva 
on siis melko lievä ja johtuu sarkomeerin jätti­
mäistä proteiinia, titiiniä, koodaavan geenin 
(TTN) heterotsygoottisesta FINmaj­valtamu­
taatiosta Suomessa. Taudin esiintyvyys suoma­
laisessa väestössä on 2/10 000. Titiini­geenin 
homotsygoottinen FINmaj­mutaatio aiheuttaa 
lapsena tai nuorena alkavan vaikean hartia­lan­
tiodystrofian (LGMD2J) (8). Viime aikoina on 
todettu uusia titiinin mutaatioita, jotka voivat 
homotsygotian tai yhdistelmäheterotsygotian 
kautta aiheuttaa epätyypillisiä oirekuvia (9). 
Welanderin taudin (WDM) ensimmäi­
nen oire, etusormen ekstensioheikkous, alkaa 
40–60 ikävuosien aikana (KUVA 3). Heikkous 
etenee muiden sormien ojennusheikkoudes­
ta ranteen fleksioheikkouteen leviten kaikkiin 
käsien pikkulihaksiin ja jalkaterän ja varpaiden 
ekstensoreihin (10). Ensioireet voivat alkaa 
myös alaraajojen distaalisena heikkoutena. 
Tässäkin taudissa liikuntakyky säilyy. Kreatiini­
kinaasi pitoisuus on normaali tai hiukan suuren­
tunut. Lihasten MK:ssa nähdään tyypillisesti 
voimakas säären etuosan lihasvaurio mutta 
myös pohjelihasten vauriota, vaikka kyky nous­
ta varpaille voi säilyä (KUVA 2B). Lihasbiopsias­
sa on samankaltaiset reunusrakkulalöydökset 
kuin TMD­taudissa. Tautia on tavattu sadois­
ta potilaista Ruotsissa ja Suomessa. Ruotsissa 
esiintyvyydeksi on arvioitu 1/10 000. Taudin 
Distaaliset myopatiat
Distaalinen myopatia
WDM
Lihasten
kuvantaminen
Alkaa käsistä
Lihasbiopsia
IBM
RV+
tulehdus
TMD, WDM,
VCP, GNE,
MATR3
RV+ RV– ANO5, NEB,MYH7, DYSF,
FLNC
TMD, WDM,
VCP, NEB, MYH7,
MATR3, GNE,
DES, CRYAB
ANO5, MYOT,
ZASP, DYSF, FLNC
WDM, DYSF,
FLNC
DES, CRYAB,
FLNC, MYOT,
ZASP
RV+MFM
ant + post
post > ant
ant > post
KUVA 1. Distaalisen myopatian erotusdiagnostiikka lihasbiopsia- ja lihasten kuvantamislöydöksen perusteella. 
Mustalla merkityt taudit ja geenit ovat Suomessakin löydettyjä, punaisella merkityt taudit toistaiseksi Suomessa 
löytymättömiä. WDM = Welanderin tauti; RV = reunusrakkulapatologia; IBM = inkluusiokappalemyosiitti; TMD = 
tibiaalinen lihasdystrofia; MFM = myofibrillaarinen myopatia.
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KUVA 2. Alaraajalihasten magneettiku-
via erilaisissa distaalisissa lihastaudeissa. 
Tibiaalista lihasdystrofiaa sairastavalla 
naisella tibialis anterior -lihakset ovat 
korvautuneet täysin rasvalla (nuolet) (A). 
Welanderin tautia sairastavalla naisella 
on säärten etupuolen lihaksissa vahvaa 
rasvadegeneratiivista muutosta, joka 
voimistuu lihasten distaaliosissa (ohuet 
nuolet). Gastrocnemius medialis (*) ja rei-
den takaosan lihaksissa (paksut nuolet) 
muutos on vähäisempää (B). Anoktami-
nopatiapotilaalla vaurioituneita lihaksia 
ovat gastrocnemius medialis (ohuet nuo-
let) ja reisien alueella epäsymmetrisesti 
adductor magnus, semimembranosus 
ja vähemmän muut hamstring-lihakset 
(paksut nuolet) (C). 
A
B
C
aiheuttajageeni, TIA1, löytyi hiljat­
tain (4). Jo aiemmin kaikilla sairas­
tuneilla potilailla oli todettu yhtei­
nen haplotyyppi ja tähän mennessä 
kaikilta potilailta on löydetty sama 
amino hapon muutokseen johtava 
pistemutaatio, mikä viittaa perusta­
javaikutukseen. Muutamalla poti­
laalla on todettu homotsygoottinen 
tauti, jossa oireet alkavat nuorempa­
na ja etenevät rajummin ja johtavat 
liikuntakyvyn menetykseen noin 
50­vuotiaana (11). Yläraajojen dis­
taalinen heikkous on epätavallinen 
alkuoire aikuisena alkavissa lihas­
dystrofioissa, mutta muun muassa 
VCP­ ja MATR3­geenien aiheutta­
missa distaalisissa tautimuodoissa 
sitä on myös todettu.
VCP distaalinen myopatia. So­
lulimakelmuston siirtymissä ja pro­
teiinien degradaatiossa tarvittavaa 
ATPaasia (Transitional endoplas­
mic reticulum ATPase) koodaavan 
VCP­geenin dominantit mutaa tiot 
aiheuttavat oireyhtymää, jossa esiin­
tyy lihastaudin lisäksi vaihtelevalla 
penetranssilla frontotemporaalista 
 demen tiaa ja Pagetin taudin luu­
muutoksia (Inclusion body myo­
pathy with early­onset Paget  disease 
and frontotemporal dementia, 
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IBMPFD). Suurimmalla osalla esiintyy ensi­
sijai sesti lihas oireita, ja ne alkavat 40 ikävuoden 
paikkeilla ja aiheuttavat vaikean, proksimaalisia 
tai skapuloperoneaalisia lihaksia vaurioittavan 
taudin, mutta VCP­geeniviat voivat aiheut­
taa myös distaalista myopatiaa. Noin 30 %:lla 
esiintyy fronto temporaalidementiaa, joka alkaa 
keskimäärin hieman yli 50­vuotiaana. Puolel­
la potilaista on eriasteisia luumuutoksia (12). 
Kreatiinikinaasipitoisuus on suurentunut koh­
talaisesti. Suomalaisessa perheessä kuudella 
sisaruksella oli puhdas distaalinen oireisto: 
säären anteriorisen osan lihasheikkous ja ­atro­
fia, joka aiheutti jalkaterän roikkumista noin 
50 vuoden iässä (13). Yhdellä veljeksistä oli 
jo varhain käsien pikkulihasten atrofia. Lihas­
biopsiassa nähdään tässäkin taudissa reunus­
rakkulapatologiaa. Alkuun perheellä epäil tiin 
TMD­ tai WDM­tautia, mutta nämä pystyttiin 
sulkemaan pois DNA­analytiikalla. Sisarussar­
jan äiti ja myöhemmin vanhin potilaista me­
nehtyivät nopeasti etenevään dementiaan, jol­
loin VCP­tauti nousi mahdolliseksi kandidaat­
titaudiksi ja perheestä löytyikin VCP­geenin 
raportoitu mutaatio c.410C>T p.P137L.
Desmiini-geenin (DES) mutaatiot aiheut­
tavat monimuotoisia lihastauteja, joihin liittyy 
kardiomyopatiaa ja myöhemmin hengityslihas­
heikkoutta. Desminopatiat, joiden tunnus­
merkkinä ovat lihasbiopsian desmiinivasta­
aineella värjäytyvät proteiinikertymät ja elekt­
ronimikroskopiassa nähtävä rakeinen kertymä, 
kuuluvat myofibrillaarisiin myopatioihin. Yh­
tenä ilmentymänä on dominantisti periyty­
vä distaalinen desminopatia, jossa ensioireet 
alkavat nuorena tai aikuisiällä säären etuosan 
lihaksista ja etenevät muihin säären lihaksiin 
ja myös tyvilihaksiin. Suomessa on tunnistettu 
yksi perhe, jossa esiintyi DES­geenin tunnettu 
mutaatio, c.38C>T p.S13F, mutta se aiheutti 
tässä perheessä proksimaalista lihasheikkoutta 
ja erikoista selkälihasten atrofioitumista ja hy­
pertrofioitumista (14). 
Muita aikuisiällä alkavia dominantteja dis­
taalisia myopatioita ei ole toistaiseksi tavattu 
Suomessa (TAULUKKO 1). MYOT­geenin, kuten 
myös LDB3­geenin, FLNC­geenin ja CRYAB­
geenin mutaatioiden aiheuttamat taudit kuu­
luvat myofibrillaarisiin myopatioihin, joissa 
lihasbiopsiassa nähdään rakkulamuodostusta, 
myofibrillirakenteen häiriötä ja proteiinien ker­
tymistä (15). MATR3­geenin aiheuttamassa 
distaalisessa myopatiassa heikkous painottuu 
ala­ ja yläraajojen kärkiosiin, mutta tunnus­
omaiset oireet, dysfonia ja nielemisvaikeus, 
eivät kaikilla potilailla esiinny ainakaan taudin 
alkuvaiheessa (16,17).
Varhain lapsuudessa alkava 
dominantti tauti
Hitaan myosiinin geenin, MYH7, mutaatiot ai­
heuttavat distaalista myopatiaa (MPD1, Laing 
distal myopathy), jossa oireet alkavat ensim­
mäisten ikävuosien aikana. Jalkaterän dorsiflek­
sioheikkous on ensioire, mutta myös sormien 
ekstensori­ ja niskan fleksoriheikkoutta esiin­
tyy, ja vaikeimmassa muodossa on yleistynyttä 
lihasheikkoutta ja skolioosia. Tyypillisesti iso­
varvas roikkuu, mutta peukalon lihakset säästy­
vät. Liikuntakyky yleensä säilyy, ja tauti etenee 
hitaasti, mutta vaikeampiakin taudinkuvia on 
Distaaliset myopatiat
KUVA 3. Welanderin 
distaalinen myopatia. 
Welanderin tautia sai-
rastavalla naispotilaalla 
on taudille tyypillinen 
vaikeus sormien eks-
tensiossa, joka korostuu 
etusormen alueella. 
Potilaalla on myös niin 
sanotut riippunilkat, 
jalkaterien dorsifleksio 
puuttuu, mutta varpai-
den ekstensio onnistuu.
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raportoitu (18). Hidasta myosiinia on tyypin 1 
lihassoluissa ja sydänlihassolussa. Kardiomyo­
patiaa ei kuitenkaan tavata distaalimyopatiassa, 
koska sitä aiheuttavat mutaatiot sijaitsevat eri 
osissa proteiinia (19). Lihasbiopsiassa taval­
lisinta on syytyyppien koon epäsuhta; hitaat 
tyypin 1 syyt ovat pienempiä (KUVA 4). Lihas­
ten MK:ssa nähdään tibialis anteriorin vaurio 
ja taudin edetessä myös pohjelihasten ja reiden 
etuosan lihasten vaurio. Suomalaisista perheis­
tä on löytynyt kolme erilaista taudin aiheutta­
vaa mutaatiota, joista kaksi de novo ­mutaatio­
ta (20,21,22). 
Aikuisiällä alkavat resessiiviset 
taudit
Distaalinen anoktaminopatia. ANO5­geenin 
mutaatiot aiheuttavat joko hartia­lantiodystro­
fian (LGMD2L) tai distaalisen myopatian tau­
dinkuvan, mutta oireetonta kreatiniinikinaasi­
pitoisuuden suurenemista (”hyper­CK­emia”) 
tai pelkästään lihaskipuoiretta voi pitkään esiin­
tyä (23). Mutaatioita on löytynyt useita myös 
Suomessa, eikä genotyyppi­fenotyyppikorre­
laatiota ole todettu. Distaalisessa tautimuodos­
sa ensioire on usein pohjekipu ja pohje voi olla 
asymmetrisesti hypertrofioitunut, myöhem­
min atrofioitunut (KUVA 5). Kreatiinikinaasi­
pitoisuus on tyypillisesti tuhansia tai kymmeniä 
tuhansia U/l. Miessukupuoli on yliedustettuna; 
naisilla tavataan tavallisemmin oireettomia tai 
vähäoireisia tautimuotoja. Ajan myötä distaa­
linen tautimuoto laajenee proksimaalisiin li­
haksiin LGMD­taudin tapaan. Lihasbiopsias sa 
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KUVA 5. Distaalinen anoktaminopatia. Kyseessä noin 
kymmenen vuoden ajan anoktaminopatiaa sairasta-
nut miespotilas. Huomaa asymmetrinen vasemman 
jalan pohjelihasten atrofia. Huolimatta jatkuvasti 
suurentuneista olevista kreatiinikinaasipitoisuuksis-
ta (5 000–10 000) potilaalla ei ole sairaudesta mitään 
haittaa päivittäisessä elämässä ja hän pystyy edelleen 
juoksemaan ja urheilemaan. Kliinisenä löydöksenä on 
varpaille nousun vaikeus vasemmalla jalalla.
KUVA 4. Lihasbiopsian löydökset MYH7-geenivirheen 
aiheuttamassa Laing distaalisessa myopatiassa. Tau-
din alkuvaiheen muutokset (A). Lähes kaikki hitaat 
lihassyyt (tyypin I ruskeat lihassyyt) ovat pienikokoi-
sia, mutta nopeat (tyypin IIa punaiset lihassyyt) ovat 
normaalikokoisia. Pidemmälle ehtineessä taudissa (B) 
nähdään yleisiä lihasdystrofialle tyypillisiä muutoksia; 
rasvoittumista (R), sidekudoksen (S) lisääntymistä ja 
selvempää lihassyiden atrofiaa (nuolet). Tässä leik-
keessä on vain yksi normaalikokoinen hidas tyypin I 
lihassyy (*). Muut hitaat lihassyyt ovat pienikokoisia, 
eivätkä selvästi ruskeita, vaan värjäytyvät vaihtelevas-
ti punaisen ja ruskean sekoituksella. Suurennos 1:20.
A B
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nähdään nekroottisia lihassyitä ilman spesifisiä 
löydöksiä ja joskus tauti on tulkittu immuuni­
välitteiseksi myosiitiksi. Lihasten kuvantamises­
sa nähdään vaihtelevasti vaurioituneita lihaksia, 
mutta yhteistä on gastrocnemius medialiksen 
vaurio alkuvaiheessa. Taudin edetessä muut 
pohjelihakset ja tibialis anteriorikin voivat vau­
rioitua (KUVA 2C). Reiden alueella löydökset 
painottuvat takaosien lihaksiin (24). Tautiin ei 
ole liitetty sydän­ tai hengityslihasten vauriota.
GNE- ja Miyoshin myopatia ovat varhai­
sella aikuisiällä alkavia tauteja, joita toistaiseksi 
ei ole tavattu suomalaisista potilaista (TAULUK-
KO 2). GNE on Japanissa ja Lähi­idässä yleinen, 
mutta muualla harvinainen reunusrakkulapato­
logiaa aiheuttava etenevä myopatia. Dysferlino­
patiat voivat ilmetä distaalisena Miyoshin myo­
patiana tai LGMD2B­tautina, mutta oireistot 
sulautuvat samanlaisiksi taudin edetessä. 
Varhain lapsuudessa alkava 
resessiivinen tauti
Nebuliinigeenin (NEB) aiheuttama distaa-
linen myopatia alkaa lapsuudessa (25). Jät­
timäisen NEB­geenin trunkaaliset mutaatiot 
aiheuttavat vaikeaoireisempaa synnynnäistä 
nemaliinimyopatiaa (NM), johon liittyy yleis­
tynyttä lihasheikkoutta, hypotoniaa, ja hengi­
tys­ ja syömisvaikeuksia. Taudista tunnetaan 
myös lievempi myöhemmin alkava muoto. 
NM­potilaiden lihasnäytteissä Gomorin trikro­
mivärjäyksellä tai elektronimikroskopiassa näh­
dään taudille tunnusomaisia sauvamaisia, niin 
sanottuja nemaliinikappaleita ja usein hitaiden 
lihassyiden vallitsevuus. Suomessa tunnistettiin 
useammassa perheessä distaalinen tautimuoto, 
joka poikkesi kokonaan aiemmista tunnetuis­
ta ilmentymistä. Ensioire on jalkaterän nosto­
heikkous, mutta pian mukaan tulee sormien 
ojennusheikkoutta. Myös niskan fleksoreiden 
heikkous on tyypillistä. Lihasheikkous etenee 
hitaasti, ja potilaat säilyttävät liikuntakykyn­
sä, vaikka distaalinen heikkous voi aiheuttaa 
kompurointia ja kaatuilua, ja osalla potilaista 
tavataan myöhemmin tyvilihasten heikkoutta. 
Hengitysvaikeudet eivät ole tyypillisiä, mutta 
vitaalikapasiteetin ajoittainen monitorointi on 
suositeltavaa (26). Distaalista muotoa sairasta­
vien potilaiden lihasnäytteissä nemaliinikappa­
leet eivät ole ilmeisiä ja jäävät helposti rutiini­
tutkimuksessa havaitsematta. Niin sanotuilla 
puoliohuilla muovileikkeillä ja elektroni mikro­
skopiassa näilläkin potilailla niitä voidaan ha­
vaita. Kreatiinikinaasipitoisuus on normaali tai 
vain lievästi suurentunut. Lihasten kuvantami­
sessa säärten anteriorisen alueen lihakset ovat 
vaurioituneet. Suomalaisissa perheissä on to­
dettu kahta missense­mutaatiota homotsygoot­
tisena (25). 
TAULUKKO 2. Resessiiviset distaaliset myopatiat alkamisiän mukaan.
Resessiiviset aikuisena 
alkavat taudit
Geeni/proteiini Yleisyys Kliiniset piirteet
Distaalinen anoktamino­
patia
ANO5/anoctamin­5 Yleinen myös Suomessa Usein asymmetrinen pohkeen 
lihaksista alkava heikkous. 
Hyvin suuri CK­pitoisuus
Miyoshin myopatia (distaali­
nen dysferlinopatia)
DYSF/dysferlin Yleinen maailmalla.
Ei todettu Suomessa.
Hyvin suuri CK­pitoisuus
GNE distaalinen myopatia GNE/bifunctional UDP­
N­acetylglucosamine 
2­epimerase/N­acetylman­
nosamine kinase
Ei todettu Suomessa.
Yleinen Japanissa.
Ala­ ja yläraajojen distaaliosista 
alkava, nelipäinen reisilihas 
säästyy
Resessiivinen aikaisin alkava tauti
Distaalinen nebuliini­
myopatia
NEB/nebulin Todettu suomalaisissa 
perheissä
Lapsuusiässä alkava jalkaterän 
nostoheikkous ja sormien ojen­
nusheikkous.
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Suomessa on tiedossa myös perheitä, joissa 
on todettu distaalinen myopatia, mutta myo­
patia ei ole sopinut mihinkään tunnettuun 
tautikokonaisuuteen. Yhden näistä perheistä 
tapaus on julkaistu. Siinä seitsemällä perheen­
jäsenellä oli 32–45 vuoden iässä alkanut käsien 
ja jalkojen kärkiosien lihasheikkous ja ­atrofia. 
Ensi oireena oli joko käsien kömpelyys tai jal­
katerien heikkous, mikä aiheutti kompurointia. 
ENMG­tutkimus osoitti myopaattisia muutok­
sia, kreatiinikinaasipitoisuus oli normaali tai 
vähän suurentunut. Lihasbiopsiassa todettiin 
yleisten dystrofiamuutosten lisäksi reunusrak­
kuloita ja inkluusioita sytoplasmassa. Tauti pe­
riytyi dominantisti, mutta sen aiheuttajageeniä 
ei ole toistaiseksi identifioitu (27,28).
Pohdinta
Monien lihastautien – kuten myös distaalisten 
myopatioiden – diagnostiikan ongelmana on 
se, että yhdelle geenivirheelle tyypillistä klii­
nistä fenotyyppiä ei ole olemassa. Useampi 
geenivirhe voi aiheuttaa samanlaisen oireiston, 
ja tietty geenivirhe voi aiheuttaa distaalisen li­
hasoireiston lisäksi muunlaisia kliinisiä ilmen­
tymiä. Lopullista diagnoosia ei siis voi tehdä 
pelkän oirekuvan perusteella, vaan diagnoosia 
pidetään lopullisesti selvitettynä vasta mole­
kyyligeneettisen taustan selvittyä. 
Jos kliinisen oireiston perusteella herää epäi­
ly tietystä distaalisesta myopatiasta, voidaan 
DNA­tutkimuksella jopa suoraan ilman mui­
ta tutkimustoimenpiteitä diagnosoida muun 
muas sa TMD ja WDM. Oireiston lisäksi alku­
tutkimukset, lihaspatologia ja kuvantamislöy­
dökset voivat antaa viitteen todennäköisimmäs­
tä geenivirheestä lihastaudin aiheuttajana, ja sii­
nä tapauksessa tämän geenin mutaatiotutkimus 
on järkevin jatkotutkimus. Jos selvää ehdokas­
geeniä ei heti tarjoudu, on käytännöllisintä ja 
taloudellisinta lähteä laajempaan geenihakuun 
uuden sukupolven geenisekvensointimene­
telmillä, eli kohdennetulla geenipaneelitutki­
muksella. Lihastautien tutkimuskeskuksessa 
TAYS:ssa tehtävään MYOcap­tutkimukseen 
sisältyy tällä hetkellä 236 tunnettua lihastauti­
geeniä (29). 
Distaalisen lihasheikkouden käytännön ero­
tusdiagnostiikassa eniten ongelmia aiheuttaa 
myopatian erottaminen neurogeenisesta li­
hasvauriosta samankaltaisen oireiston vuoksi. 
Lisäksi iäkkäämmillä potilailla esiintyy usein 
samanaikaisesti esimerkiksi juurivaurion tai po­
lyneuropatian aiheuttama löydös ENMG:ssä, 
lihasbiopsiassa ja mahdollisesti myös lihasten 
MK:ssa. Myös perinnöllisten hitaasti etenevien 
motoneuronitautien, kuten LOSMoN­taudin 
(late­onset spinal motor neuronopathy), erot­
taminen distaalisesta lihastaudista voi joskus 
olla vaikeaa, koska lihasbiopsiassa saattaa olla 
selvät sekundaariset myopaattiset löydökset, 
kreatiinikinaasipitoisuus voi olla yli 1 000 U/l 
ja pohjelihakset voivat olla dystrofiseen tapaan 
täysin rasvoittuneet (30). Yleensä faski kulaa­
tiot, puuttuvat jänneheijasteet ja lihasbiopsiassa 
nähtävät syytyyppi ryvästymät auttavat kuiten­
kin tunnistamaan primaaristi neurogeenisen 
tautimekanismin. Myös muut kuin varsinaiset 
distaaliset myopatiat (TAULUKKO 3) voivat vaih­
televasti aiheuttaa distaalista lihasheikkoutta ja 
­atrofiaa.
Distaaliset myopatiat ovat harvinaisempia 
kuin proksimaaliset lihastaudit, vaikka molem­
missa tautiryhmissä lihasheikkous voi levitä 
ajan myötä laajemmalle sekä tyvi­ että kärki­
osien lihasryhmiin. Monissa distaalimyopa­
tioissa oireet kuitenkin pysyvät pahimpina 
kärki osissa taudin edetessäkin, mutta ei ole sel­
Ydinasiat
 8 Distaaliset myopatiat ovat lihasdystrofioi­
den alaryhmä.
 8 Tällä hetkellä tunnetaan noin 20 eri tauti­
muotoa, mutta kaikkien molekyyligeneet­
tinen tausta ei ole vielä selvinnyt.
 8 Lihasheikkous painottuu yleensä raajojen 
kärki osiin.
 8 Suomessa tavallisimmat aikuisena alkavat 
tautimuodot ovat tibiaalinen lihasdystro­
fia, Welanderin tauti ja ANO5­geenivian 
aiheuttama tauti.
 8 Lapsuusiässä alkavat Suomessa tunniste­
tut tautimuodot ovat MYH7­ tai nebuliini­
geenivian aiheuttamia.
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TAULUKKO 3. Erotusdiagnostiikassa huomioitavia tauteja.
Muita myopatioita, joissa distaa­
linen lihasheikkous mahdollinen 
Kliiniset piirteet
Fasioskapulaarinen lihasdystrofia, 
FSHD
Tyypillisesti kasvojen (suupielen) ja hartioiden usein asymmetrinen heikkous, 
mutta voi alkaa myös distaalisena heikkoutena.
Myotoninen dystrofia tyyppi 1 Myopaattiset kasvot, ptoosi. Ylä­ ja alaraajojen distaalinen heikkous. Myotonia 
ENMG:ssä ja kliinisesti.
Inkluusiokappalemyosiitti, IBM Sormien pitkien fleksoreiden heikkous (esimerkiksi vaikeus saada kynsiä pois nä­
kyvistä nyrkistäessä), nelipäisen reisilihaksen heikkous ja atrofia, nielemisvaikeus.
Myastenia Hyvin harvoin distaalisena myopatiana, geneettinen kongenitaalinen myastenia 
mahdollinen myös distaalisena myopatiana.
Skapuloperoneaaliset myopatiat Heikkous hartiaseudussa ja peroneaalilihaksissa, useita geenitaustoja.
Neurogeeninen lihasheikkous
Distaalinen spinaalinen lihasatrofia Heikkouden ja ENMG­löydösten selvä painottuminen distaalisiin lihaksiin, senso­
riikka normaali.
Polyneuropatia (CMT), CIDP Sensoriikan alenema kliinisesti ja ENMG:ssä, CIDP:ssä lisäksi johtumishäiriöt 
neurografiassa
Motoneuronitauti (ALS, LOSMoN tauti) Poikkeavat jänneheijasteet, faskikulaatiot, ALS­taudissa ylemmän motoneuronin 
vaurion merkit, neurogeeninen ENMG­ ja lihasbiopsialöydös
ALS = amyotrofinen lateraaliskleroosi; CIDP = krooninen tulehduksellinen demyelinoiva polyneuropatia; CMT, Charcot­ 
Marie­Toothin perinnöllinen sensomotorinen neuropatia, LOSMoN = myöhään alkava spinaalinen motoneuronisairaus 
Distaaliset myopatiat
vää, miksi näissä geenivirheissä juuri distaaliset 
lihakset vaurioituvat. Proksimaalisissa lihasdy­
strofioissa geenivirheet johtavat usein sarko­
lemman, eli lihassolukalvon proteiinien vioit­
tumiseen, kun taas distaalisissa myopatioissa 
on useammin kyse lihaksen supistuvan yksikön 
eli sarkomeerin proteiinivioista (19). Selektii­
vistä lihasten vaurioitumista eri dystrofioiden 
geenivioissa voisi selittää erilainen geenien ja 
lihasgeeni­isoformien ilmentyminen anatomi­
sesti erilaisissa lihaksissa (31).
Distaalisiin myopatioihin ei ole olemas­
sa taudin kulkuun vaikuttavaa tai parantavaa 
hoitoa, mutta onneksi näihin lihastauteihin ei 
yleensä liity henkeä uhkaavia komplikaatioita, 
kuten kardiomyopatiaa, hengityslihasheikkout­
ta tai dysfagiaa. MYH7­geeniviat ovat tunnettu­
ja kardiomyopatian aiheuttajia, mutta MYH7­
geenivian aiheuttamassa distaalimyopatiassa ei 
tyypillisesti tavata kardiomyopatiaa. Monissa 
tapauksissa sairauden eteneminen on hidas­
ta, eikä tautiin liity kipuja tai tuntohäiriöitä. 
Potilaat, joilla on huomattava riippunilkka tai 
sormiheikkous, hyötyvät kävelyä helpottavista 
apuvälineistä, ortooseista tai hienomotoriikkaa 
auttavista pienapuvälineistä. Taudin syyn tun­
teminen auttaa myös välttämään turhia rangan 
alueen leikkauksia tai immunosuppressiivisia 
hoitoja, joihin joidenkin potilaiden kohdalla on 
päädytty diagnoosin ollessa epävarma.
Lopuksi
Vaikka valtaosa lihastaudeista on geeniperäi­
siä, eikä niihin ole toistaiseksi parantavaa tai 
taudinkulkuun vaikuttavaa hoitoa, on tarkkaan 
diagnoosiin syytä pyrkiä. Lopullisen diagnoo­
sin varmentuminen on usein helpotus poti­
laalle ja oleellista oikean hoidon, kuntoutuksen 
ja seurannan suunnittelussa ja ennusteen ja 
perinnöllisyysneuvonnan antamisessa. Uuden 
sukupolven geenisekvensointitekniikka tuo laa­
jenevia mahdollisuuksia oikeaan etiologiseen 
diagnoosiin pääsemisessä. Siitä huolimatta po­
tilaiden kliinisen oireiston tunteminen, lihas­
kuvantaminen ja lihasbiopsia pysyvät tärkeänä 
osana potilaan kokonaisarviossa ja mahdollis­
ten löytyneiden geenivarianttien kliinisen mer­
kityksen arvioinnissa. ■
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SUMMARY
Distal myopathies in Finnish patients
Distal myopathies are a group of rare muscular dystro­
phies comprising more than 20 different genetic enti­
ties. The first distal myopathy in Finland, tibial muscu­
lar dystrophy, was identified more than 20 years ago. 
 Muscle weakness predominantly affects the feet and 
hands, although variable weakness can be detected 
clinically and on muscle MRI in the proximal muscles 
in the later stages of the disease. Advanced molecu­
lar  genetic techniques have enabled identification of 
 several distinct distal myopathies in Finland. The  clinical 
findings of different distal myopathies overlap, but 
there are also distinguishable differences that might 
help final genetic diagnostics.
